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Peroxizómy predstavujú esenciálne subcelulárne štruktúry, ktoré sa nachádzajú u 
eukaryotických mikroorganizmov a vo väčšine buniek živočíšneho, alebo rastlinného 
pôvodu. Metabolické funkcie peroxizómov zahŕňajú oxidáciu širokého spektra látok 
za prítomnosti kyslíka. Z hľadiska bunkovej patológie sú najvýznamnejšie procesy α- 
a β-oxidácie karboxylových kyselín, zvlášť významná je β-oxidácia karboxylových 
kyselín s veľmi dlhým reťazcom (VLCFA), ktorá prebieha výlučne v peroxizómoch. 

Mutácie peroxizómových génov spôsobujú závažné metabolické poruchy. V 
súčasnosti sú známe takmer dve desiatky peroxizómových dedičných ochorení, ktoré 
sa rozdeľujú na generalizované (porucha biogenézy peroxizómov) a na izolované 
defekty jednotlivých peroxizómových enzýmov. Kombinovaná incidencia peroxi-
zómových dedičných ochorení sa v Európe odhaduje na 1 : 10 000. Všetky ocho-
renia okrem X-viazanej adrenoleukodystrofie sa vyznačujú autozómovo-recesívnym 
typom dedičnosti. 

V diagnostike peroxizómových dedičných ochorení (PDO) sa využívajú biochemické 
a molekulárno-genetické metódy, ktoré zachytia viaceré abnormality a zmeny 
prejavujúce sa na rôznych úrovniach postihnutého organizmu. Táto škála metód 
umožňuje nielen postnatálnu, ale aj prenatálnu diagnostiku. 

V Centre lekárskej genetiky FNsP Bratislava sa molekulárno-genetickými metódami 
(sekvenčné analýzy) diagnostikujú gény ABCD1, PEX1, PEX26, PEX6, PEX12, 
PEX10 a PEX2. 

Komplexnou diagnostikou PDO sa podarilo za posledných desať rokov zachytiť dve 
desiatky rodín s PDO a odhalili sa aj 4 nové, doposiaľ nepopísané mutácie v ABCD1 
géne a 2 v géne PEX12. Taktiež sme uskutočnili genetické vyšetrenia u rodinných 
príslušníkov postihnutých. 
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